Tasiyici giftler saghikli bebek
sahibi olabilirler:

* SMA acisindan tasiyicilik
belirlenmesi durumunda,
genetik danisma almak tzere
aile hekiminiz aracihgi ile ilgili
uzmanlara basvurunuz.

e Tarama testi sonuclarinizin
dogru yorumlanmasi cok
onemlidir.

e Litfen tarama programinin
genisletilmis olarak
uygulanmasi agisindan ailenizi
(kardesleriniz ve kuzenleriniz
gibi) bilgilendiriniz.

* ki tasiyicinin evliligi s6z
konusu ise, ciftler gebelik
planlanmadan 6nce genetik
danismanlik almali, gebelik ve
dogum o6ncesinde tani
yontemleri konusunda
bilgilendirilmelidir.

Spinal muskiiler atrofi (SMA)
tasiyiciligs;

o Toplumda ¢ok siktir.
o Kalitsaldir.

o Bir hastalik degildir.
o Tedavi gerektirmez.
o Hastaliga donliismez.
o Evlilige engel degildir.

o Cocuk sahibi olmaya engel
degildir.
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Evlilik dncesi Spinal
Muskiiler Atrofi (SMA)
tarama testi
konusunda bilgi almak igin
AILE HEKiMINIZE
basvurunuz.

T.C. Saglik Bakanlig

Halk Saghgi Genel MudurlGgu
www. hsgm.saglik.gov.tr

Saghkh Cocuklar icin
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SPINAL MUSKULER ATROFiI

(SMA) NEDIR?

SMA, ilerleyici kalitsal bir kas hastaligidir.
Vicudumuzun kas hareketlerini kontrol
eden, omurilikte 6n boynuz motor néron
hicrelerinin etkilenmesi sonucunda
kuvvetsizlik, beslenme ve solunum
problemleri ortaya cikar. ilerleyen
donemlerde degisen derecelerde eklem
hareketlerinde kisithlik (kontraktirler),
omurga deformiteleri (skolyoz), beslenme
ve solunum problemleri gorulebilir.

o Istemli kas hareketlerinde kuvvetsizlik ve
kas erimesi olur. Gorme, isitme ve bilissel
fonksiyonlar etkilenmez.

o Baslama yasi ve kazanilan motor gelisim
basamagina gore farkli tipleri vardir.

o  SMA’nin gorulme sikligr 6.000-10.000
yenidogan bebekte 1'dir.

o Son yillarda tedavi secenekleri ile
hastaligin dogal gidisi degismis olmakla
birlikte, yapilan tim calismalar bulgularin
basladigi donemde tani alan ve izlenen
hastalarin uzun dénem tedavi altinda
izlenmesinin gerektigine, tedaviye verilen
yanitin bireysel farkliliklar gésterdigine ve
SMA hastaliginin motor néronlar disinda
diger sistemleri de ilgilendiren agir bir
hastalik olduguna isaret etmektedir.

SMA nasil kalitilir?

o Insanlarda bir dzellige ait genlerden iki
adet bulunur; biri anneden, digeri
babadan gecer. Anne ve babadan
gecen genlerden biri degisiklige
ugramissa kisi tastyici olur. Tasiyicilik
hayat boyu devam eder.

o SMA otozomal resesif olarak kalitilir.
Survival motor néron (SMN) proteini
eksikligi sonucu olusur. SMIN1 geni
SMN proteinini kodlar.

o SMA hastaligi olan bireylerde SMN1
geninin ¢alismayan iki kopyasi bulunur.
Hastaligin genetik 6zellikleri nedeniyle,
hastalarin %95’inde ¢alismayan SMN1
geni kopyalarindan birisi babadan,
digeri anneden aktarilir. SMA hastalig
bulunan ¢cocuklarin ebeveynleri

tasiyicidir ve hastaliga sahip degillerdir.

Cok nadir durumlarda (%2), SMA
hastaligi kendiliginden ortaya c¢ikan (de
novo) hatalar sonucu olusabilir.

o SMA hastaliginin genetigi oldukca
komplekstir. Bu nedenle ve uygulanan
tarama yontemine bagli olarak, tarama
testi %5 oraninda tasiyicilik agisindan
yanlis-negatif bilgi verebilir.
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SMA’nin toplumda tasiyicilik sikhig
yaklasik 1/40-1/60 arasinda
degismektedir. Toplumda ortalama her 50
bireyden birisi SMA hastaligi acisindan

tasiyicidir.

Rastlantisal olarak SMA tasiyicisi olan iki
bireyin evlenme olasiligi ¢ok yiiksektir.

SMA hastaligi tasiyicisi olan baba ve
annenin her gebelik icin cocuklarinin;

o %25’i SMA hastaligina sahip olur.

o %50’si tastyicidir.

o %25’i hastaligl tasimaz ve saglikhidir.

Tagiyici Tagiyici
baba anne
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Hasta Mormal
cocuk cocuk

Tasiyic cocuklar

Ozellikle akraba evlilikleri ayni aile
icerisinde benzer hastaliklarin tasinma
olasiliginin yiiksek olmasi nedeniyle
kalitsal hastaliklar igin riski arttirir.
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